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L a sclerose laterale amyotrophique est la plus frequente des maladies du motoneurone 
chez I’adulte ; elle se caracterise par des paralysies extensives qui conduisent au 
deces par insuffisance respiratoire, en moyenne 3 ans apres le debut des symptomes. 
Le diagnostic repose sur la clinique et I’electroneuromyographie. Les mecanismes 
physiopathologiques a I’origine de la degenerescence des motoneurones dans le 
cortex cerebral, les noyaux moteurs bulbaires et lacorne anterieure de la moelle ne sont pas 
totalement elucides. La prise en charge, multidisciplinaire depuis I’annonce du diagnostic 
jusqu’a la mise en place de soins palliatifs, est realisee au mieux dans les 1 7 centres « SLA » 
en France. Seul le riluzole, molecule antiglutamatergique, a obtenu I’autorisation de mise sur 
le marche comme traitement causal. Le role du medecin traitant est primordial, faisant le lien 
entre le patient, le centre SLA et le reseau de soins ville-hopital. 
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L a sclerose laterale amyotrophique (SLA) est une 
maladie neurodegenerative caracterisee par une 
degenerescence du neurone moteur central 
(cortex cerebral) et peripherique (corne ante- 
rieure de la moelle epiniere et noyaux moteurs du bulbe). 

II s’agit de la plus frequente des maladies du motoneu- 
rone dont l’incidence est relativement homogene a la sur- 
face du globe (2/100 OOOpersonnes-annees), exception faite 
des agregats decrits sur l’ile de Guam, la peninsule de Kii 
au Japon et la Nouvelle-Guinee occidentale. Afin de pro- 
mouvoir l’etude de l’epidemiologie de la maladie, des re- 
gistres de population ont ete progressivement constitues 
en Europe (Italie, Republique d’lrlande, Ecosse, Angle- 
terre, France) et aux Etats-Unis. Le caractere invariable- 
ment fatal de la maladie permet l’utilisation des taux de 
mortalite pour estimer les taux incidents. Cette approche 
est possible par le recueil des certiflcats de deces dans la 
population, la SLA disposant d’un code specifique permet- 
tant son identification parmi les statistiques nationales. 

Chaque jour, 4 nouveaux cas 
diagnostiques 

Incidence 

L’incidence de la SLA apparait relativement stable dans 
les populations caucasiennes d’Europe et d’ Amerique 
du Nord ou elle est comprise entre 1,5 et 2,5/100 000 per- 
sonnes-annees. 1 ’ 2 Le consortium europeen EURALS, sur 
la base des registres italiens, irlandais et anglais, a rap- 
porte une incidence de 2,16 pour 100 000 personnes- 
annees. 2 En extrapolant les resultats du registre FraLim 
en Limousin sur la population frangaise, l’incidence an- 
nuelle de la SLA en France est de 1 500 nouveaux cas, soit 
4 cas diagnostiques tous les jours. 3 Les donnees publiees 
a partir des registres montrent que l’incidence augmente 
a partir de l’age de 40 ans. Dans la majorite des etudes 
menees en population, un pic d’incidence est observe 
dans la tranche d’age 65-75 ans a la fois pour les hommes 
et les femmes. Ce pic est decale vers la tranche d’age 75- 
85 ans dans le registre FraLim. 3 Pour toutes les etudes 
menees en population, il existe une tres legere predomi- 
nance masculine avec un sex-ratio compris entre 1/1 et 
1,5/1, alors que des etudes anterieures rapportaient des 


ratios superieurs a 2/1. Les etudes epidemiologiques 
realisees en Asie, en Afr ique et en Amerique du Sud font 
habituellement etat d’une incidence inferieure. Outre de 
possibles differences de susceptibility bees aux origines 
ethniques, ou a des differences d’exposition a des facteurs 
exogenes, les methodes epidemiologiques employees 
pourraient expliquer ces resultats. 4 

Prevalence 

Conditionnee par l’incidence de la maladie et la duree de 
survie des patients, la prevalence de la SLA est globale- 
ment proche de 3 a 4 fois son incidence. Les donnees les 
plus recentes issues de registres estiment les taux de 
prevalence de la SLA compris entre 3,3 et 7,9 pour 
100 000 personnes, 5 ce qui represente une prevalence en 
France d’environ 6 000 cas. 

Mortalite 

De meme que pour les donnees d’incidence, le taux de 
mortalite lie a la SLA semble plus faible en Amerique du 
Sud et en Asie ou il est compris entre 0,3 et 1,0/ 100 000 per- 
sonnes-annees selon les etudes, alors qu’en Europe et 
en Amerique du Nord il est compris entre 1,5 et 
2,5/100 000 personnes-annees. 5 

Une duree de vie de 36 mois, mais 
difficile a prevoir 

La duree moyenne de survie est proche de 36 mois a partir 
de la date des premiers symptomes avec d’importantes va- 
riations : 5 a 10 % des patients ont une duree d’evolution in- 
ferieure a 1 an apres le diagnostic et sont consideres comme 
des declineurs rapides, alors que 10 % des patients ont une 
duree de survie super ieure a 5 ans et sont consideres comme 
des declineurs lents. Certains facteurs pronostiques de 
survie ont ete identifies : l’age, le siege initial de l’atteinte, 
le delai diagnostique, la presence d’une insuffisance respi- 
ratoire restrictive et la degradation de l’etat nutritionnel. 6 

Age 

La plupart des etudes ont identifie l’age des patients 
comme etant un facteur pronostique, avec une survie 
plus courte associee a un age plus avance. 
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Site de debut 

Le debut bulbaire de la maladie est associe avec un pro- 
nostic pejoratif par rapport a un debut spinal. 

Delai diagnostique 

Un plus long delai entre la date des premiers symptomes 
et la date de diagnostic est associe avec un meilleur pro- 
nostic probablement parce qu’une presentation de la 
maladie d’emblee et rapidement grave induit un recours 
aux soins et un diagnostic plus precoce. Le delai diagnos- 
tique moyen reste encore eleve, proche de 9 mois. II est 
essentiellement dependant du delai mis a recourir a un 
avis specialise neurologique. 

Statut respiratoire 

La fonction respiratoire evaluee par la spirometrie est 
un facteur pronostique maj eur de survie des patients. Le 
declin respiratoire decrit comme un phenomene lineaire 
au cours de la SLA (-3 % de capacite vitale par mois) est 
egalement significativement associe a la survie. D’autres 
parametres respiratoires comme la pression inspiratoire 
nasale lors d’un effort de reniflement maximum (sniff 
nasal inspiratory pressure), la pression inspiratoire maxi- 
male et la pression expiratoire maximale ont ete identi- 
fies comme associes a la survie des patients. 

Etat nutritionnel 

La presence d’une denutrition est associee a un risque 
de deces multiplier par 4. Meme en l'absence de denu- 
trition, une perte de poids superieure a 5 % du poids 
usuel est consideree comme un facteur pronostique 
majeur de deces. 

Bien que des scores pronostiques aient ete etablis 
pour des etudes de recherche clinique, il n’est pas pos- 
sible pour le clinicien de predire la duree de survie en 
debut de maladie. Ce point merite d’etre explicite au pa- 
tient et evitera au praticien de pronostiquer avec un 
risque d’erreur non negligeable la survie du patient. Seul 
un suivi multidisciplinaire trimestriel evaluant les pa- 
rametres fonctionnels moteurs, respiratoires et nutri- 
tionnels permet de statuer sur le pronostic. 


Facteurs de risque : a I’exception 
du tabagisme, peu de pistes 

A l’interrogatoire des patients, des antecedents fami- 
liaux de maladie du motoneurone ou de demence fron- 
to-temporale sont retrouves dans 5 a 10 % des cas. Ces cas 
sont dits familiaux. Une origine genetique peut etre 
prouvee dans 75 % des formes familiales avec la mise en 
evidence d’une mutation sur quatre genes principaux : 
SOD1, FUS, TARDPet C90RF72. La recherche genetique 
doit etre faite apres la signature d’un consentement eclai- 
re. La demande doit preciser le tableau clinique, le phe- 
notype du patient et des apparentes atteints, et le mode 
de transmission sur la constitution d’un arbre genea- 
logique. 


De fait, 90 a 95 % des cas sont done consideres comme 
des cas sporadiques, cela n’exclut pas l’implication d’un 
facteur genetique identifie. Ainsi, il a ete montre en ana- 
lysant systematiquement le statut C90RF72 que 4 % des 
patients frangais atteints de SLA avaient une mutation. 7 
Le caractere sporadique n’exclut pas non plus l’existence 
de facteurs de susceptibilite genetique. Des sequengages 
du genome sont en cours sur de grandes populations pour 
mettre en evidence ces facteurs. Une interaction entre des 
facteurs de susceptibilite genetique et un facteur environ- 
nemental pourrait expliquer le phenomene degeneratif. 8 
L’implication de facteurs exogenes est suspectee depuis 
des dizaines d’annees et a conduit a de multiples etudes 
epidemiologiques. 9 Les principaux facteurs etudies 
concernaient le mode de vie (profession, niveau d’activite 
physique, role des traumatismes repetes, alimentation, 
intoxication tabagique) et l’exposition a des facteurs envi- 
ronnementaux (metaux lourds, solvants, insecticides, 
pesticides, champs magnetiques et electriques). Bien que 
certaines professions comme les agriculteurs et les mili- 
taires soient plus exposees au risque de SLA, il n’existe a 
ce j our aucune association entre un facteur de risque exo- 
gene et la survenue de SLA sporadique qui ait pu etre de- 
montree de maniere reproductible, a l’exception notable 
du tabagisme qui favoriserait la survenue de la maladie. 
Les discordances des resultats des etudes peuvent etre liees 
a la nature des facteurs de risque investigues, aux echan- 
tillons de patients etudies et aux biais methodologiques 
des etudes. Les etudes analytiques sont representees ma- 
joritairement par les etudes cas-temoins en raison de la 
faible incidence de la maladie et conferent done aux resul- 
tats un niveau de preuve scientifique modeste. La preuve 
la plus solide sur le plan scientifique de l’implication d’un 
facteur environnemental est fondee sur la diminution des 
taux de prevalence de la maladie dans l’ile de Guam (archi- 
pel des iles Mariannes) de 50 a 100 fois superieure aux taux 
releves en Europe dans les annees 1950 pour atteindre des 
taux comparables dans les annees 2000. Un facteur neuro- 
toxique, le p-N-methylamino-L-alanine, agoniste glutama- 
tergique contenu dans les graines de cycas, serait implique. 
Les modifications alimentaires et culturelles de la popula- 
tion chamorro de l’ile de Guam pourraient expliquer cette 
diminution des taux de prevalence. 

RECHERCHER DES ANTECEDENTS FAMILIAUX 

La SLA est une pathologie neurodegenerative qui appar- 
tient au groupe des maladies rares, bien que son incidence 
ne soit pas negligeable avec 1 500 nouveaux cas par an en 
France. Chaque medecin traitant sera confronte au mo ins 
une fois dans sa vie professionnelle a la prise en charge 
d’un patient atteint de SLA. Malgre la prise en charge mul- 
tidisciplinaire, cette maladie conserve un pronostic severe 
et l’absence de facteur de risque clairement identifie po- 
tentiellement modifiable ne permet pas d’envisager une 
prevention primaire. La recherche d’antecedents fami- 
liaux est primordiale car elle permet a ce jour de faire un 
diagnostic causal dans 75 % des cas familiaux. ® »> 
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RESUME EPIDEMIOLOGIE DE LA SCLEROSE LATERALE AMYOTROPHIQUE 

La sclerose laterale amyotrophique est la plus frequente des maladies du motoneurone. Son incidence en France est 
de 2,5/100 000 personnes-annees, soit 1 500 cas par an. Le pic d’incidence est cnmpris entre 05 et 75 ans. Sa 
prevalence est de 8/100 000, soit 0 000 cas en France, avec un sex-ratio proche de 1. La duree moyenne de survie 
est proche de 36 mois apres le debut des premiers symptomes avec une importante variation scion les patients. Les 
principaux facteurs pronostiques sent I’age de debut, le siege initial de I'atteinte, le delai diagnostique, le statut 
respiratoire et I'etat nutritionnel. Cinq a 10 % des cas sont familiaux, lies a une mutation des quatre principaux genes 
SOD1, FUS TARDP et C90RF72. Dans les formes sporadiques, une interaction entre un facteur de susceptibilite 
genetique et un facteur environnemental est suspectee. II n'existe a ce jour aucune association entre un facteur de 
risque exogene et la survenue d'une sclerose laterale amyotrophique sporadique qui ait pu etre demontree de maniere 
reproductible, a I'exception notable du tabagisme qui favoriserait la survenue de la maladie. 


SUMMARY EPIDEMIOLOGY OF AMYOTROPHIC LATERAL SCLEROSIS 

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is the most common motorneuron disease. The incidence of ALS in France is 
2.5/100 000 persons-years of follow-up, or 1,500 cases per year. The peak incidence is between 65 and 75 years. 
The prevalence of ALS is 8/100 000, or 8 000 cases in France with a sex ratio close to 1. The average survival time 
is close to 36 months after the onset of symptoms, with a large variation between patients. The main prognostic 
factors are the age of onset, initial site of involvement, the time to diagnosis, respiratory status and nutritional status. 
5 to 10% of cases are family related to a mutation of the four major genes SOD l FUS, TARDP and C90RF72. In 
sporadic forms an interaction between a genetic susceptibility factor and an environmental factor is suspected. There 
is to date no association between exogenous risk factor for sporadic ALS occurrence of which could he demonstrated 
reproducibly with the notable exception of smoking. 
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Diagnostic de la sclerose laterale amyotrophique 

Demander un electromyogramme 
devant tout tableau moteur 
pur non explique par l’imagerie 


L a sclerose laterale amyotrophique (SLA), ma- 
ladie de Charcot en France ou Lou Gehrig’s 
disease aux Etats-Unis, est une affection neu- 
rologique degenerative liee a une atteinte pre- 
dominante des neurones moteurs central et periphe- 
rique dans les territoires bulbaire et spinal. Elle se 
caracterise cliniquement par un deficit moteur et une 
atrophie responsables de troubles de 1’ elocution et de la 
deglutition, d’un deficit moteur des 4 membres et d’une 
paralysie des muscles respiratoires qui conditionne 
dans la majorite des cas le pronostic. La mediane de 
survie de cette pathologie est estimee a 36 mois apres 
l’installation des premiers signes deficitaires moteurs. 1 
Si la majorite des cas sont sporadiques, il existe dans 10 
a 20 % des cas une transmission familiale du trait pa- 
thologique selon un mode le plus souvent dominant 
autosomique. 2 

En theorie, il est simple de faire le diagnostic d’une 
SLA en presence d’une combinaison de signes d’atteinte 
des neurones moteurs central et peripherique. Pour- 
tant, le retard diagnostique entre les premiers signes 
moteurs et l’initiation d’une prise en charge adaptee 
reste actuellement de l’ordre de 12 mois : ainsi 25 % de 
1’evolution de la SLA se fait dans un contexte d’errance 
diagnostique. 3 

Comme c’est le cas dans des affections neurologiques 
degeneratives, l’impact du traitement est d’autant plus 
probant que la prise en charge debute au plus tot de l’ins- 
tallation des premiers signes deficitaires. 

Deux formes : bulbaire et spinale 

La SLA est preferentiellement une maladie masculine 
avec un sex-ratio de 3 hommes pour 2 femmes dans les 
formes sporadiques. L’age de debut est de 63 ans en 
moyenne avec des extremes s’etalant de 25 ans a plus de 
90 ans. 4 Les formes debutant avant l’age de 25 ans corres- 
pondent auxformes juveniles dont l’integration au cadre 
des SLA reste largement debattue. 

Il existe classiquement deux formes principales de 
SLA, la forme bulbaire et la forme spinale definie par le 
territoire dans lequel apparaissent les premiers signes 


deficitaires. 5 Ces formes se caracterisent respectivement 
par des troubles de l’elocution et de la deglutition ou un 
deficit moteur d’un membre. Les formes bulbaires predo- 
minent chez les femmes avant 70 ans pour devenir ensuite 
equi-frequentes entre les deux sexes. Les formes spinales 
predominent chez l’homme quelle que soit la periode 
d’age. Le pronostic est plus severe pour les formes bulba- 
ires dont la mediane de survie est de 22 mois comparati- 
vement aux formes spinales dont la mediane est de 
36 mois. 1 


Signes revelateurs de la maladie 

Signes bulbaires : dysarthrie 

Ils revelent l’affection dans environ 20 % des cas. 5 Le 
signe classique evocateur est une dysarthrie paraly- 
tique faite d’une voix nasonnee. Cette dysarthrie est 
tres souvent isolee, sans retentissement a l’examen 
clinique au debut, ce qui explique le retard diagnostique 
de ces formes. Les troubles de la deglutition sont habi- 
tuellement au second plan, tout au moins en debut de 
maladie. La predominance des troubles de la deglutition 
sur les troubles d’elocution doit faire evoquer plutot 
une myosite a inclusions. 6 La mediane de survie est plus 
courte que celle des formes spinales (27 mois contre 
34 mois) et seulement 2 % des cas ont une evolution qui 
depasse 10 ans contre 6 % dans les formes spinales clas- 
siques. 4 

Signes deficitaires spinaux : steppage, 
malhabilete... 

Le deficit moteur est d’installation insidieuse et indolore. 
Il est classiquement distal et asymetrique, responsable 
d’un steppage, d’une malhabilete genant la realisation 
des gestes fins de la vie quotidienne. Ce deficit s’accom- 
pagne d’une amyotrophie et de fasciculations. 

Les fasciculations n’ont de valeur pathologique que 
si elles affectent un muscle deficitaire, soit cliniquement, 
soit lors de l’examen myographique. 

La survenue de crampes, spontanement ou pour des 
efforts minimes, est l’un des signes fonctionnels ayant une 
forte valeur d’orientation ; elles sont tres douloureuses. 
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line combinaison de signes cliniques 

Dans les formes sp inales, le debut est classiquement uni- 
lateral. Le diagnostic de SLA est porte devant la presence 
d’une combinaison de signes cliniques d’atteinte du neu- 
rone moteur central et du neurone moteur peripherique 
dont 1’ evolution suit une pente imprevisible mais tou- 
jour s pejorative. 

Atteinte du neurone moteur peripherique 

Trois signes caracterisent cliniquement l’atteinte du 
neurone moteur peripherique : le deficit moteur, l’amyo- 
trophie et les fasciculations touchant le meme groupe 
musculaire. 

Les fasciculations definissent des contractions mus- 
culaires involontaires sans deplacement. Elies sont in- 
dolores et facilities par l’anxiete, le froid et les periodes 
de repos apres un effort. Bien qu’elles soient reconnues 
comme un signe clinique presque pathognomonique de 
la SLA, elles restent exceptionnelles a la phase precoce 
de la maladie puisqu’elles ne sont constatees que dans 
3 % des cas environ. 7 Elles ne sont pas un critere d’evo- 
lutivite de la maladie. 

Les fasciculations survenant dans un territoire mus- 
culaire sain sont a priori physiologiques. 

L’amyotrophie presente certaines caracteristiques 
qui peuvent egalement etayer le diagnostic de SLA. 
L’atrophie de la main predomine sur la face externe af- 
fectant davantage la loge thenarienne et le l er interosseux 
dorsal que l’abducteur de l’auriculaire, dessinant ainsi 
un « split hand syndrome ». 8 Dans le territoire bulbaire, 
l’atrophie est plutot bilaterale et predominante sur les 
bords de la langue. 3 

Atteinte du neurone moteur central 

L’atteinte du neurone moteur central se definit par l’exis- 
tence de reflexes osteo-tendineux vifs, polycinetiques, 
par une lenteur d’execution des mouvements et par une 
augmentation du tonus de type spastique caracterise par 
le signe du canif qui se manifeste par un retour a l’atti- 
tude en flexion-pronation de l’avant-bras apres une 
manoeuvre d’extension. Cela temoigne du caractere vi- 
tesse-dependant de l’hypertonie qui se majore lors de 
l’acceleration de la vitesse d’etirement du membre. II 
peut exister une trepidation epilepto'ide inepuisable. 

Le reflexe cutane plantaire est habituellement abo- 
li en raison d’un deficit moteur de l’extension du gros 
orteil. II existe des signes ayant la meme valeur diagnos- 
tique que le signe de Babinski aux membres superieurs 
et a la face : il s’agit du signe de Hoffmann qui corres- 
pond a une flexion du pouce et de l’index consecutive au 
relachement brusque de la flexion du majeur. La pre- 
sence d’une exageration du reflexe masseterin temoigne 
egalement d’une atteinte du neurone moteur central 
dans le territoire bulbaire : il se recherche par une per- 
cussion du menton responsable d’une fermeture de la 
bouche. 


L’existence d’un rire et pleurer spasmodique temoigne 
egalement d’une atteinte du faisceau cortico-nucleaire 
et done d’une atteinte du neurone moteur central. 

L’atteinte motrice est theoriquement pure sans signes 
sensitifs objectifs, troubles sphincteriens, cerebelleux, 
extrapyramidaux et sans atteinte des paires craniennes 
oculomotrices. Si la SLA etait consideree classiquement 
comme une affection respectant les fonctions cognitives, 
de plus en plus de travaux soulignent l’importance et la 
frequence de signes dementiels dans la SLA : il s’agit ma- 
j or itairement d’une demence frontale ou fronto-temporale 
caracterisee par des troubles du comportement. Au cours 
des 10 dernieres annees, l’existence d’un large spectre de 
troubles cognitifs a ete clairement montree dans la SLA 
conduisant a construire un continuum entre la SLA et la 
demence fronto-temporale qui pourrait correspondre a 
une « forme dementielle des maladies du motoneurone ». 5 


Un spectre symptomatologique 
qui peut etre tres heterogene 

La SLA est une affection dont le diagnostic est frequem- 
ment difficile notamment a un stade precoce en raison 
non seulement de l’absence de tests diagnostiques mais 
aussi d’un age de debut precoce, du mode de presentation 
inaugurale ou des difficultes pour le clinicien d’ obj ectiver 
une atteinte combinee des deux neurones moteurs ; ces 
deux dernieres situations pourraient etre responsables 
de pres de 10 % d’erreurs diagnostiques. 6 9 

L’existence de formes juveniles de SLA reste l’objet 
d’une forte controverse notamment du fait d’un age de 
debut theorique des troubles avant 15 ans, de la predomi- 
nance de l’atteinte motrice au detriment du neurone 
moteur central, de l’extreme lenteur d’evolution et de 
l’absence de troubles bulbaires et respiratoires meme 
apres une longue periode d’evolution. De plus, les genes 
lies a ces formes sont distincts de ceux lies aux formes 
familiales de l’adulte. 10 

Parmi toutes les topographies inaugurates de la SLA, 
certaines meritent d’etre plus precisement decrites. C’est 
le cas des formes responsables d’un syndrome de la tete 
tombante par deficit des extenseurs du rachis cervical 
qui peuvent reveler un processus myogene, une myasthe- 
nie mais aussi une SLA. 11 Les formes respiratoires font 
souvent l’objet d’un retard diagnostique pejoratif compte 
tenu du profil evolutif tres sombre. Les formes pseudo- 
polynevritiques egalement denommees formes de 
Patrikios 5 sont deroutantes par la predominance distale 
et bilaterale des signes d’atteinte du neurone moteur 
peripherique aux membres inferieurs associes a des 
troubles sensitifs subjectifs. 5 Les formes dites « flail arm 
syndromes » ou formes scapulo-humerales de Vulpian se 
caracterisent par un deficit bilateral, proximal et syme- 
trique des membres superieurs par atteinte du neurone 
moteur peripherique. Ces formes predominent nette- 
ment chez l’homme et le profil evolutif est tres lent avec 
une mediane de survie de l’ordre de 60 mois. 4 
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CRITERES DIAGNOSTIQUES DE L’EL ESCORIAL REVISES 

Criteres d’Airlie House (1998) El Escorial revises 

Definition clinique 

SLA cliniquement definie 

NMc + NMp dans 3 regions spinales ou 2 regions spinale et bulbaire 

SLA cliniquement probable 

NMc + NMp dans 2 regions au moins avec NMc rostral/NMp 

SLA cliniquement probable etayee par des examens paracliniques 

NMc + NMp dans 1 region 

ou NMc dans 1 region et NMp par ENMG dans au moins 2 membres 

SLA cliniquement possible 

NMc + NMp dans 1 region ou NMc dans 2 regions ou NMp rostral/NMc 

SLA suspectee 

exclue 

Tableau. ENMG : electroneuromyogramme ; NMc : neurone moteur central 

; NMp : neurone moteur peripherique ; SLA : sclerose laterale myotrophique. 


Le phenotype des patients atteints de SLA est extre- 
mement heterogene en raison de la possible predomi- 
nance d’une atteinte d’un neurone moteur sur l’autre 
conduisant a des tableaux dans lesquels predominent 
l’atteinte du neurone moteur central ou celle du neurone 
moteur peripherique elargissant le spectre clinique d’un 
tableau etiquete sclerose laterale primitive a une 
amyotrophie spinale progressive lorsque le tableau est 
purement lie a une atteinte du neurone moteur periphe- 
rique. Enfln, l’atteinte motrice peut etre compliquee par 
la presence d’autres signes cliniques. II est egalement 
possible de noter dans la SLA des signes de la sphere 
extrapyramidale marquee essentiellement par des 
troubles du tonus de type plastique etiquete parkinso- 
nisme et non maladie de Parkinson, des signes cerebel- 
leux voire oculomoteurs ou sphincteriens. 12 

Enfin, 10 % des formes evoluent sur plus de 10 ans : 
cela est notamment le cas des formes bees a une mutation 
homozygote D90 A sur le gene de la SOD1 dont 1’evolution 
peut depasser 20 ans. 2 

L’electroneuromyogramme, 
examen cle du diagnostic 

Peu d’examens complementaires sont indispen- 
sables a la confirmation du diagnostic de SLA. L’examen 
electroneuromyographique (ENMG) est l’element pa- 
raclinique cle pour le diagnostic. Plusieurs elements 
neurophysiologiques viennent etayer l’hypothese d’une 
atteinte du motoneurone par la mise en evidence d’une 
conservation ou d’un ralentissement modere des vi- 
tesses de conduction motrice, l’absence categorique de 
blocs de conduction caracteristiques des neuropathies 
motrices multifocales avec blocs de conduction. Les 
amplitudes des potentiels moteurs peuvent etre dimi- 
nuees en raison de la perte axonale. La neurographie 
sensitive est quant a elle strictement normale. La myo- 
graphie doit objectiver pour le diagnostic d’atteinte du 
neurone moteur peripherique l’existence d’une activite 


spontanee de fibrillation et de potentiels lents de dener- 
vation, l’enregistrement de potentiels de fasciculation 
dans des muscles, deficitaires ou non, associes a des 
traces volontaires faits de potentiels d’unite motrice 
d’amplitude augmentee, de duree allongee dont la fre- 
quence s’eleve au-dela de 25 hertz. 1 

Les autres examens complementaires ont plus pour 
objectif d’exclure les affections pouvant mimer une SLA. 
L’imagerie cerebrale ou medullaire est dans la majorite 
des cas indispensable afin d’eliminer une tumeur de la 
fosse posterieure ou un etat multi-infarctus dans les 
formes bulbaires, une affection inflammatoire de la subs- 
tance blanche notamment dans les formes spinales mar- 
quees par une paraparesie spastique et une compression, 
ou une tumeur medullaire de type syringomyelie notam- 
ment medullaire dans les formes spinales. 

La biologie doit exclure l’existence d’une gammapa- 
thie monoclonale qui peut amener a rechercher une 
pathologie lymphomateuse notamment en presence 
d’une forme a neurone moteur peripherique predomi- 
nant chez le sujet de moins de 45 ans en association avec 
une hyperproteinorachie. 13 L’existence d’une forme 
paraneoplasique semble exceptionnelle et doit etre evo- 
quee en presence d’une forme combinant des signes 
extramoteurs evoquant plutot une encephalo-myeloneu- 
ropathie qu’une forme pure de SLA. 14 

Criteres diagnostiques internationaux 

Compte tenu des difficultes diagnostiques, plu- 
sieurs classifications ont ete etablies. Actuellement les 
criteres internationaux de la SLA utilises de fagon 
consensuelle sont ceux rediges lors de la conference de 
l’Airlie House en 1998 (v. tableau) qui modifiaient les 
criteres initiaux de l’El Escorial. 15 Ces criteres sont 
majoritairement cliniques et reposent sur le nombre 
de territoires anatomiques ou il existe une atteinte du 
neurone moteur central et/ou du neurone moteur peri- 
pherique. Le systeme nerveux est decoupe en 4 regions 
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anatomiques (bulbaire, cervicale, thoracique et lombo- 
sacree). Quatre niveaux de certitude diagnostique ont 
ainsi ete definis : SLA certaine ou definie, SLA probable 
sans et avec l’apport d’examens complementaires, et SLA 
possible. Les formes certaines correspondent aux ta- 
bleaux ou il existe une atteinte des neurones moteurs 
central et peripherique dans 3 des 4 regions, les formes 
probables a celles ou la combinaison des deux atteintes 
affecte deux regions, l’atteinte du neurone moteur peri- 
pherique pouvant etre clinique ou etayee par l’examen 
ENMG. Actuellement, une nouvelle classification est en 
voie de supplanter celle-ci, l’echelle d’Awaji, qui donne 
une valeur preponderant^ a l’ENMG pour objectiver 
l’atteinte du neurone moteur peripherique. 16 


UN DIAGNOSTIC DIFFICILE 

La sclerose laterale amyotrophique reste une pathologie 
de diagnostic difficile en debut devolution en raison 
d’une presentation clinique proteiforme, de l’absence 
frequente de signes d’atteinte du neurone moteur cen- 
tral ou du neurone moteur peripherique et surtout de 
l’absence de test diagnostique. II est done indispensable 
de realiser un examen ENMG devant tout tableau mo- 
teur pur non explique par l’imagerie cerebrate ou me- 
dullaire. Un avis specialise dans l’un des 18 centres de 
ressources et de competences SLA est souhaitable dans 
un delai le plus court possible car l’impact de prise en 
charge multidisciplinaire depend de la precocite de sa 
mise en place. ® 


RESUME DIAGNOSTIC 
DE LA SCLEROSE LATERALE 
AMYOTROPHIQUE 

La sclerose laterale amyotrophique est la 
plus frequente des affections du mo- 
toneurnne de I'adulte. Chaque jour, 
4 nouveaux cas sont diagnostiques en 
France. Si theoriquement le diagnostic est 
simple a porter devant une atteinte cli- 
nique du neurone moteur central et peri- 


pherique diffuse, le retard diagnostique 
est estime a pres de 12 mois pour une 
affection dent la mediane de survie est 
de 36 mois. Get element prouve la diffi- 
culte d’en faire le diagnostic notamment 
iors des stades precoces de la maladie. 
Le second element expliquant ce retard 
est I’heterogeneite clinique de la maladie. 
Enfin, I’absence de marqueur diagnostique 
enmplique aussi la tache du clinicien. 


SUMMARY DIAGNOSIS 
OF AMYOTROPHIC LATERAL 
SCLEROSIS 

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is the 
most frequent motor neuron disorder in 
adult. In France, every day, 4 new cases 
are diagnosed. Although, ALS is currently 
considered easy to identify, in the presence 
of the combination of diffuse upper and 
lower motor neuron signs, the delay re- 


mains over 12 months for a disease with 
a median survival of 36 months. This fin- 
ding strongly explains why clinicians feel 
uncomfortable for ascertaining the diagnosis 
especially during the early stages of the 
disease. Other explanations for such a delay 
might reiy on the phenotypic heterogeneity 
of ALS and at least the absence of diag- 
nostic marker that hampers the role of 
clinicians in their clinical practice. 
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Prise en charge du patient atteint de sclerose laterale 
amyotrophique 

Une dimension reeducative 
indispensable pour la prevention 
des troubles et pour l'adaptation 


L a prise en charge de la sclerose laterale 
amyotrophique (SLA) debute avec l’annonce 
diagnostique et comporte les traitements de 
fond et symptomatiques ainsi qu’une prise en 
charge reeducative, psychologique, sociale et des com- 
plications vitales. Elle est au mieux coordonnee par un 
centre de reference ou de recours labellise, en lien avec 
les intervenants du domicile. 1 Un suivi multidiscipli- 
naire trimestriel est recommande. Les questions des 
directives anticipees, de la limitation et l’arret des the- 
rapeutiques actives et de la prise en charge de la fin de 
vie peuvent necessiter le recours a une equipe de soins 
palliatifs. 


L’annonce du diagnostic 

Elle doit etre faite dans des conditions materielles et 
temporelles appropriees des que le diagnostic a ete 
confirme et doit comporter le nom de la maladie et pre- 
ciser son caractere evolutif. 2 Au-dela de la transmission 
d’informations medicales, l’entretien d’annonce neces- 
site une ecoute attentive et un accompagnement qui 
prend en compte les caracteristiques personnelles, so- 
cio-professionnelles et environnementales du patient. 
L’annonce diagnostique peut etre responsable d’un 
traumatisme psychologique qui justifie l’intervention 
d’un psychologue clinicien. Une consultation post-an- 
nonce peut etre proposee afin d’evaluer la perception et 
la comprehension de l’annonce par le patient et son 
entourage. Le medecin traitant doit etre rapidement 
informe, et l’envoi d’un compte-rendu precisant l’infor- 
mation delivree est essentiel. Un protocole de soins pour 
affection de longue duree (ALD 9) est etabli par le me- 
decin traitant. 


Une prise en charge multidisciplinaire 

La prise en charge therapeutique repose sur l’instauration 
d’un traitement de fond et le traitement des symptomes, 
l’instauration precoce d’une reeducation, la compensation 


des deficiences motrices, la suppleance des fonctions vi- 
tales, le soutien et l’accompagnement du patient et de son 
entourage et la proposition d’une education therapeu- 
tique. Elle est multidisciplinaire, comprenant l’interven- 
tion du neurologue, du medecin traitant, de medecins 
specialistes (pneumologue, gastro-enterologue, oto-rhi- 
no-laryngologistes, medecin de medecine physique et 
readaptation, medecin de soins palliatifs), de profession- 
nels paramedicaux (kinesitherapeute, ergotherapeute, 
orthophoniste, dieteticien, psychologue clinicien et neuro- 
psychologue) et d’assistants medico-sociaux. Les infir- 
miers interviennent pour la realisation des soins, l’edu- 
cation therapeutique et dans l’accompagnement du 
patient. 3 

Traitements pharmacologiques 

Traitement de fond 

Le riluzole (100 mg/j en 2 prises) est le seul medicament 
disposant d’une autorisation de mise sur le marche 
(AMM) dans la SLA. Bien que ce traitement n’ait qu’un 
effet modere, son efficacite a ete demontree. II doit etre 
debute des le diagnostic. 4 Son mecanisme d’action reste 
controversy, mais l’effet neuroprotecteur pourrait resul- 
ter d’une action anti-glutamaergique. II peut etre debute 
a demi-dose pour limiter les effets indesirables mineurs 
qui disparaissent habituellement apres quelques se- 
maines de traitement et doit etre utilise avec prudence 
en cas de dysfonctionnement hepatique connu. Une ele- 
vation moderee des transaminases et/ou des gamma-glu- 
matyltransferases peut apparaitre en debut de traite- 
ment et regresse generalement au cours des 3 premiers 
mois. D’exceptionnels cas de leuconeutropenie ont ete 
rapportes. Une surveillance mensuelle puis trimestrielle 
de l’hemogramme et du bilan hepatique est done recom- 
mandee. En l’absence de donnees sur l’efficacite a long 
terme, ce traitement est habituellement poursuivi tout 
au long de 1’evolution de la maladie. L’alpha-tocopherol 
(1 g/j) est recommande en association avec le riluzole 
dont il pourrait potentialiser les effets par ses proprietes 
antioxydantes (recommandations HAS). 
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PRINCIPAUX TRAITEMENTS SYMPTOMATIQUES 

Symptomes 

DCI 

(nom commercial) 

Posologie 

Principales situations 
necessitant des 
precautions 

Principaux 

effets 

indesirables 

Crampes 

Quinine benzoate 80 mg 
(Okimus) 

2 a 4 cp/j 

Troubles de conduction 
intraventriculaire 

Accident immuno-allergique 




Insuffisance renale severe 


Spasticite 

Baclofene 10 mg 
(Lioresal) 

Debuter a 15 mg/j 

Posologie progressive 
en fonction 
de la tolerance 
et de I’efficacite 

Sedation, vertige 




Majoration du risque 
d’hypotension en association 
avec les antihypertenseurs 



Dantrolene 25 mg 
(Dantrium) 

Debuter a 25 mg/j 

Posologie progressive 
en fonction de la tolerance 
et de I’efficacite 

Surveillance hepatique 
clinique et biologique avant 
traitement, a 1 mois puis 
tous les 2 mois 

Hepatotoxicite 

Labilite 
emotionnelle 
(hors AMM) 

Clomipramine 

(Anafranil) 

Amitriptyline 

Debuter a 10-12,5 mg/j 

Posologie progressive 
en fonction de la tolerance 
et de I’efficacite 

Retention urinaire 


(Laroxyl) 


Glaucome a angle ferme 



Fluoxetine 

(Prozac) 

Paroxetine 

(Deroxat) 

Debuter a Vi dose 

Posologie progressive 
en fonction de la tolerance 
et de I’efficacite 


Hypersialorrhee 
(hors AMM) 

Clomipramine 

(Anafranil) 

Amitriptyline 

(Laroxyl) 

v. supra 

v. supra 

v. supra 


Scopolamine 
(Scopoderm 1 mg) 

1 dispositif 
transdermique/72 h 

Glaucome a angle ferme 

Retention urinaire 


Atropine collyre a 0,5 % 

2 gouttes x 4/j 

Posologie progressive 
en fonction de la tolerance 
et de I’efficacite 

Glaucome a angle ferme 



Tableau 2. D’apres le Dictionnaire Vidal. AMM : autorisation de mise sur le marche ; DCI : denomination commune internationale. 
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Traitements a visee symptomatique 

Qu’ils soient la consequence de l’atteinte des neurones 
moteurs centraux (hypertonie spastique, labilite emo- 
tionnelle), des neurones moteurs peripheriques 
(crampes) ou secondaires au handicap (douleurs, 
troubles de l’humeur, du sommeil), les symptomes asso- 
cies a la maladie doivent etre recherches et traites. 5 Le 
tableau 1 resume les principaux traitements specifiques 
et les posologies habituelles. 

Douleurs. Les crampes, douleurs les plus fre- 
quentes aux stades initiaux et intermediaires de la 
maladie, repondent aux derives de la quinine. Les 
douleurs par exces de nociception (retractions mus- 
culo-tendineuses, points d’appui) doivent conduire a 
des soins specifiques de kinesitherapie et d’ergo- 
therapie. La prescription d’antalgiques peut etre ne- 
cessaire (v. Recommandations de la prise en charge de la douleur). 
Les douleurs neuropathiques, plus rares, justifient 
d’un traitement specifique par imipramine, amitrip- 
tyline, gabapentine ou pregabaline. Devant des dou- 
leurs liees a la spasticite, il faut rechercher une epine 
irritative et la traiter. Ces douleurs repondent aux 
traitements antispastiques (baclofene ou dantrolene) 
qui doivent etre associes aux techniques d’inhibition 
de la spasticite. Les benzodiazepines peuvent avoir 
un effet antispastique, mais leur effet depresseur respi- 
ratoire est a prendre en consideration. Dans certaines 
formes tres spastiques, le baclofene intrathecal peut 
etre discute. 

Troubles de l’humeur. Les troubles anxio-depres- 
sifs sont frequents, ils justifient de proposer une prise 
en charge psychologique et peuvent necessiter le re- 
cours a des traitements psychotropes. Les benzodiaze- 
pines sont utilisees avec prudence en raison de leur 
effet depresseur respiratoire. La labilite emotionnelle 
(rires et pleur s spasmodiques) peut repondre aux tricy- 
cliques ou aux inhibiteurs de la recapture de la seroto- 
nine (hors AMM). 

Troubles du sommeil. Imposant de rechercher des 
troubles respiratoires, ils peuvent etre secondaires a un 
syndrome anxiodepressif et justifier d’un traitement 
specifique. 

Troubles salivaires. L’hypersialhorree est fre- 
quente. Les tricycliques, la scopolamine sous forme de 
patch, ou l’atropine en sublinguale, seuls ou en associa- 
tion, sont proposes en premiere intention (hors AMM). 
En cas d’inefficacite, des injections de toxine botulique 
dans les glandes salivaires (hors AMM) peuvent etre 
discutees et realisees dans des conditions precises du 
fait du risque de diffusion. La radiotherapie des glandes 
salivaires, proposee selon des protocoles specifiques, 
represente une alternative (hors AMM). L’epaississe- 
ment salivaire peut etre ameliore par les betabloquants 
(hors AMM). La salive artificielle ou la pilocarpine en 
association a l’humidification et aux soins de bouche 
peuvent etre proposes dans le traitement de la xerosto- 
mie nocturne. 


Mycoses oropharyngees. Elies sont frequentes, 
surtout chez les patients en nutrition enterale. Un trai- 
tement par voie generate peut etre propose si le traite- 
ment local est difficile du fait de l’atteinte bulbaire. 

Troubles sphincteriens. Bien que rares, des troubles 
vesico-sphincteriens peuvent apparaitre chez des patients 
tres spastiques. L’hyperactivite du detrusor, source d’impe- 
riosite et de fuites, est classiquement traitee par le chlorure 
de trospium, le flavoxate ou l’oxybutynine. La dyssynergie 
vesico-sphincterienne repond aux alphabloquants (hors 
-AMM). La constipation est frequente et doit etre prevenue 
par les mesures dietetiques et par l’utilisation de laxatifs. 

Reeducation, readaptation et dispositifs 
de compensation des deficiences motrices 

Kinesitherapie 

Elle doit etre prescrite des le diagnostic. Elle comporte la 
prise en charge du systeme musculo-squelettique (travail 
d’entretien des amplitudes articulaires par mobilisation 
passive infradouloureuse, etirements musculaires, mas- 
sages antalgiques et decontracturants) et la kinesithera- 
pie respiratoire pour la prevention et le traitement de 
l’encombrement bronchique par des techniques d’aide 
a la toux, manuelle si le debit expiratoire de pointe (DEP) 
est inferieur a 260 L/min ou instrumentale par in-exsuf- 
flateur s’il est inferieur a 170 L/min. 

Reeducation orthophonique 

Elle debute des l’apparition des troubles de la deglutition 
ou de la parole et a pour objectifs l’apprentissage des tech- 
niques et des postures facilitatrices de la deglutition et le 
maintien le plus longtemps possible d’une communication 
orale. La reeducation comporte un travail de mobilisation 
active et/ou passive des muscles de la sphere orofaciale 
et des exercices de coordination pneumophonique. Un 
travail sur les modes de communication alternative est 
engage en concertation avec l’ergotherapeute des que la 
communication orale n’est plus possible. 

Ergotherapie 

Elle est indispensable des qu’une gene fonctionnelle ap- 
parait pour evaluer les situations de handicap, proposer 
des aides techniques et appareillages adaptes. Des eva- 
luations regulieres sont necessaires pour une adaptation 
permanente. 

Prise en charge psychologique 

L’evolutivite de la maladie, les incapacites et handicaps 
qu’elle entraine et la lourdeur des moyens de suppleance 
mis en oeuvre necessitent une adaptation constante du 
patient justifiant l’acces a un suivi psychologique. 

Prise en charge sociale 

Afin d’aider le patient dans les demarches d’acces aux 
differentes aides sociales, l’intervention d’un assistant 
socio-educatif doit etre proposee tout au long de la prise 
en charge (tableau 2). 
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AIDES SOCIALES 

Organismes 

Intitules 

Conditions 

Prestations 

Securite 

ALD 9 


Prise en charge 100 %, ticket moderates exonere 

sociale 

Mi-temps therapeutique 

Salarie 

Indemnites journalieres 


Arret de travail 

Salarie 

Indemnites journalieres 


Conge de longue duree 

Maladie > 6 mois 

Indemnites journalieres 


Pension d’invalidite 
categories 1 et 2 

Maladie > 3 ans, < 60 ans, 
invalidite categorie 1 et 2 

Pension d’invalidite 


Pension d’invalidite categorie 3/ 
majoration tierce personne 

Invalidite categorie 3, < 60 ans 

Majoration de la pension d’invalidite 

MDPH 

PCH 

Perte d’autonomie, < 60 ans 

Financement d'aides humaines et techniques 


Carte d’invalidite 

Handicap 

Avantages fiscaux 


Carte de stationnement 

Handicap 

Acces aux places personnes a mobilite reduite 

Conseil 

departemental 

APA 

Perte d’autonomie, > 60 ans 

Allocation 

MDPH 

Allocation adulte handicape 
ou complement de ressource 

Non salarie ou au chomage 
et incapacite > 80 % 

Allocation versee par la CAF 


Tableau 2, ALD : affection longue duree ; APA : allocation personnalisee a I’autonomie ; CAP : caisse d'allocations familiales ; MDPH : maison departementale des handlcapes 
PCH : prestation de compensation du handicap. 


Deux fonctions vitales a suppleer 

Deux fonctions vitales (alimentation-nutrition et respi- 
ration) peuvent etre defaillantes, et la demarche deci- 
sionnelle de prise en charge doit etre anticipee en concer- 
tation avec le patient et sa famille. Le patient doit etre 
informe de ses droits a donner des directives anticipees, 
a designer une personne de confiance et a recevoir des 
soins palliatifs. 

Prevenir et corriger la denutrition 

La prise en charge nutritionnelle vise a prevenir ou cor- 
riger la denutrition et ses complications et a ameliorer 
le confort du patient. 1 L’enrichissement de l’alimentation 
et la prise d’une complementation nutritionnelle orale 
sont les premieres mesures a mettre en place pour eviter 
ou enrayer toute perte de poids. En outre, en cas de dys- 
phagie, une adaptation des textures peut permettre de 
diminuer la fatigabilite et d’augmenter les apports, tout 
en reduisant le risque de fausse route. 

La nutrition enterale est indiquee sur l’alteration des 
criteres nutritionnels et/ou fonctionnels (tableau 3). La 
gastrostomie, technique recommandee en premiere in- 
tention si la capacite vitale est superieure a 50 % de la 


theorique, est realisee par voie endoscopique ou radio- 
logique. La nutrition par sonde naso-gastrique doit etre 
reservee aux situations aigues et pour une duree limitee. 
L’instauration de la nutrition enterale doit etre progres- 
sive pour eviter les complications respiratoires. 

Une nutrition parenterale peut etre discutee si la 
mise en place d’une sonde de gastrostomie est contre- 
indiquee ou chez un patient dont le pronostic vital est 
limite a quelques mois. 



Tableau 3. 
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Assistance respiratoire : un benefice demontre 

Elle est proposee en presence de symptomes d’hypoven- 
tilation alveolaire ou de syndrome d’apnees du sommeil. 
Ses benefices en termes de confort de vie, de sommeil et 
de survie sont demontres. L’ augmentation progressive 
de la dependance a l’assistance respiratoire doit etre 
connue du malade et de 1’ entourage. Parallelement, la 
prevention et le traitement de l’encombrement tracheo- 
bronchique sont indispensables. 8 

La ventilation non invasive permet une assistance 
respiratoire precoce et intermittente. L’indication repose 
sur des criteres cliniques et paracliniques (tableau 4). 
L’adaptation du masque doit etre rigoureuse et confor- 
table. Un suivi trimestriel permet une adaptation des 
parametres ventilatoires. 9 

En cas d’insuffisance respiratoire aigue, l’intubation 
et la ventilation invasive sont realisees, ou non, selon les 
directives anticipees du patient. En l’absence de direc- 
tives anticipees, la decision d’intubation ou de limitation 
et d’arret de traitement doit etre prise apres discussion 
avec la personne de confiance et l’entourage et decision 
collegiale, selon le dispositif legislatif. 

La ventilation invasive sur canule de tracheoto- 
mie demeure une prise en charge particuliere du fait de 
l’allongement de la survie dans un etat de dependance 
totale et necessite une information medicale detaillee et 
une reflexion approfondie du patient et de son entourage. 

L’oxygenotherapie peut s’envisager lors d’un episode 
respiratoire aigu, a faible debit pour eviter d’induire une 
hypercapnie, ou dans la prise en charge palliative de la 
dyspnee refractaire. 


Education therapeutique 

Elle permet au patient d’acquerir les competences 
necessaires pour gerer au mieux sa vie avec la maladie, 
necessite son implication active, doittenir compte de son 
etat psychologique et de son environnement et peut de- 
buter des l’annonce diagnostique et se poursuivre tout 
au long de 1’evolution de la maladie. Elle porte sur la ges- 
tion de la fatigue et du stress, les gestes a realiser et a 
eviter dans la vie quotidienne, l’auto-entretien muscu- 
laire et articulaire, l’utilisation des aides techniques ; 
sur les techniques de prevention des fausses routes, de 
desencombrement et sur les moyens de suppleance ven- 
tilatoire et nutritionnelle ; et sur les modalites d’acces 
aux aides sociales et les organismes sociaux et associatifs 
qui peuvent l’aider a faire valoir ses droits. 

Surveillance : une evaluation 
trimestrielle 

Le suivi est assure par le medecin traitant et le neuro- 
logue et coordonne par le centre SLA. Les evaluations 
trimestrielles permettent une adaptation de la prise en 
charge, l’anticipation des complications et l’accompa- 
gnement psycho-social. 10 



Tableau 4. * Dyspnee, orthopnee, fragmentation du sommeil, ronflements, apnees nocturnes, reveils 
brusques avec sensation d'etcuffement, somnolence diurne, fatigue, cephalees matinales, deterioration 
cognitive inexpliquee. ** En I’absence de syndrome des apnees obstructives du sommeil. 


Evaluation globale des incapacities et des fonc- 
tions motrices. L ’ALS functional rating scale (ALS- 
FRS), echelle fonctionnelle globale, est un guide deva- 
luation fonctionnelle. Elle est completee par des 
evaluations specifiques en fonction des difficultes mises 
en evidence et par un testing musculaire manuel. 

Evaluation orthophonique (voix, parole, coordi- 
nation pneumophonique et deglutition). Elle permet 
d’adapter la prise en charge et de mettre en place des 
moyens de communication alternatifs. 

Evaluation nutritionnelle. Elle comprend la me- 
sure du poids, 1’evaluation des apports nutritionnels et 
de l’hydratation ainsi qu’une evaluation de la dysphagie 
(en coordination avec l’orthophoniste) ahn de proposer 
des adaptations et d’anticiper les differents moyens de 
suppleance nutritionnelle. 11 

Evaluation respiratoire. Elle repose sur les don- 
nees d'interrogatoire (dyspnee, orthopnee, dysomnie, 
somnolence diurne excessive, cephalees matinales), de 
l’examen clinique (mise en jeu des muscles inspirateurs 
accessoires), sur les explorations fonctionnelles trimes- 
trielles (mesure des capacites respiratoires, des pres- 
sions inspiratoires, du debit expiratoire de pointe) ou 
semestrielles (oxymetrie nocturne, gaz du sang au reveil) 
permettant d’anticiper la mise en place des moyens de 
suppleance respiratoire. 

Suivi psychologique et evaluation des troubles 
cognitifs ou comportementaux. Ils permettent de sou- 
tenir le patient et son entourage et d’adapter la prise en 
charge a la lumiere de ces donnees. 

Suivi social et coordination de la prise en charge 
au domicile. Ils sont indispensables pour optimiser la 
qualite de la prise en charge, assurer le soutien de l’en- 
tourage et anticiper les situations d’urgence. Une coor- 
dination entre medecin traitant, professionnels du 
centre et du domicile, reseaux de soins, assistants me- 
dico-sociaux et structures d’aide a la personne est pri- 
mordiale. Les patients peuvent utilement beneficier de 
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l’aide, de l’accompagnement et du soutien proposes par 
une association de patients agreee, specifique ou non 
de la SLA. 

Prise en charge de la fin de vie 

Elle repose, si possible, sur une discussion anticipee 
avec le patient et son entourage afin de respecter l’au- 
tonomie du patient et de prendre en compte ses direc- 
tives anticipees ou, a defaut, prendre note de « reperes 
d’existence » capables de guider le clinicien dans l’ac- 
compagnement du patient. Une prise en charge par une 
equipe de soins palliatifs peut etre proposee pour ac- 
compagner le patient dans ses reflexions, soutenir 
l’entourage et prevenir l’epuisement des intervenants 
du domicile, en coordination avec le medecin traitant 
et l’equipe du centre de reference 12 . 


ACCOMPAGNER LE PATIENT DANS SA REFLEXION 
PROGRESSIVE 

Le developpement d’une prise en charge pluridisciplinaire 
specialisee et de moyens de suppleance des fonctions Vi- 
tales a permis d’ameliorer la qualite de la prise en charge 
de la sclerose laterale amyotrophique. Cependant, le po- 
sitionnement des patients concernant ces moyens de sup- 
pleance est extremement variable. L’accompagnement du 
patient dans une reflexion progressive sur ces moyens de 
suppleance et les directives anticipees est une demarche 
garante du respect de son autonomie. Une attention par- 
ticuliere doit etre portee a l’entourage dont l’epuisement 
progressif doit etre pris en consideration. Cela necessite 
de la part des soignants des aptitudes d’ecoute, de commu- 
nication ponderee et de reflexions ethiques qui sont indis- 
pensables pour accompagner le patient avec sensibilite 
jusqu’au stade ultime de la maladie. ® 


RESUME PRISE EN CHARGE 
DU PATIENT ATTEINT 
DE SCLEROSE LATERALE 
AMYOTROPHIQUE 

La prise en charge de la sclerose late- 
rale amyotrophique (SLA) debute des 
I'annonce diagnostique, et le traitement 
par le riluzole doit etre instaure imme- 
diatement. La prise en charge est mul- 
tidisciplinaire, au mieux coordonnee par 
un centre SLA en articulation avec le 
medecin traitant et un reseau de sante 
dedie. Elle necessite des bilans trimes- 
triels. Les points cles de la surveillance 
portent sur ies troubles moteurs, nutri- 
tionnels et respiratoires. La dimension 
reeducative (kinesitherapie, orthophenie, 
ergotherapie) est indispensable, ayant 
pour but la prevention et I'adaptation. 


Les symptomes associes doivent etre 
reconnus, evalues et traites reguliere- 
ment. Les decisions de suppleance des 
fonctions Vitales, nutritionnelie et respi- 
ratoire, necessitent une demarche col- 
legiale impliquant des professionnels 
medicaux et paramedicaux specialises, 
Ces decisions doivent etre anticipees 
(directives anticipees) en concertation 
avec le patient, sa famille et la personae 
de confiance, Le patient et sa famille 
doivent pouvoir avoir acces, de I'an- 
nonce de la maladie a la fin de vie, a 
un suivi psychologique parallelement a 
la relation medicale. L’organisation des 
soins au domicile necessite une coordi- 
nation professionnalisee du parcours de 
soins et I'intervention d’un assistant 
socio-educatif. 


SUMMARY MANAGEMENT 
OF AMYOTROPHIC LATERAL 
SCLEROSIS 

Management of amyotrophic lateral scle- 
rosis starts with diagnosis announcement 
which is straightaway followed by initia- 
ting neuroprotective treatment (riluzole), 
A quarterly-based management is pro- 
posed, coordinated by an ALS center in 
close collaboration with the general 
practitioner, home care organization, and 
a dedicated health network. Key point for 
efficiency of global care is to develop a 
coordination with a multidisciplinary ap- 
proach, including the involvement of 
neurologist and physicians tram different 
medical specialties, nurse practitioners, 
physical and occupational therapists, 
speech language therapists, dietitians and 


psychologists. The assessments follow-up 
concern mainly motor impairments and 
physical disability, adaptations, nutritional 
and respiratory functions. Associated 
symptoms such as pain, spasticity, mood 
disorders have to be recognized and 
treated. Decisions about nutritional and 
respiratory assistive devices require a 
collaborative approach involving specia- 
lized practitioners and paramedical pro- 
fessionals. These decisions have to be 
anticipated (advanced directives) in 
agreement with the patient, the family 
and the trusted person. Along the di- 
sease's management, patients and their 
family may have support from a psycho- 
logist. Finally, home care organization 
requires the intervention of a social 
worker. 
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Structures et reseaux de prise en charge 
de la sclerose laterale amyotrophique 


L e dispositif de soins des per- 
sonnes atteintes de sclerose late- 
rale amyotrophique (SLA) a ete 
structure sur le territoire depuis la cir- 
culate ministerielle de 2002' creant 
reconnaissance de centres « SLA » 
avec, depuis 2007, 2 deux centres de 
reference et quinze centres de recours 
etde competences (it tableau rattaches 
au Plan national maladies rares. 3 La 
creation en 201 3 de filieres nationales 
de sante 4 a permis de regrouper et 
d’identifier les centres SLA dans une 
filiere specifique, filiere de sante scle- 
rose laterale amyotrophique et autres 
maladies du neurone moteur (FILS LAN - 
www.portail-SLA.fr). 

Chaque centre, organise au sein d'un 
service hospitalier, est structure au- 
tour de missions : prise en charge 
globale du patient, expertises de diag- 
nostic et de prise en charge, recours 
pour les professionnels de sante, 
coordination des actions autour du 
patient et des differents intervenants. 
Les centres de reference doivent en 
outre assurer une mission de re- 
cherche et des missions d’enseigne- 
ment et de formation des profession- 
nels. Le dispositif tient compte de la 
place des patients, des families et des 
associations. 

Des 2002 etait donnee aux centres la 
mission « d’assurer le transfert de 
connalssances et de savoir-faire au- 
pres des acteurs de proxlmlte et de 
mise en oeuvre des moyens neces- 
salres sur le lieu de vie. . . dans le cadre 
d’un reseau de sante ». La circulaire 
de 2013 la renforce en donnant, 
entre autres, aux filieres la mission 
« d'ameliorer la prise en charge de 
fapon globale » en definissant les 
parcours de soins, en y integrant la 
specificity de chaque centre, en 
structurant au plan national les ex- 
pertises paracliniques diagnostiques 
biologiques et autres, ainsi que les 
activites de recherche. 


Parcours de soins 

Parallelement, le concept de coordina- 
tion du parcours de sante s'est conside- 
rablement accru ces dernieres annees, 
la SLA est tres concernee en raison du 
nombre important de professionnels de 
sante impliques autour de la prise en 
charge multidisciplinaire d'un patient. Le 
reseau de soins tel que defini dans Par- 
ticle L. 6321-1 du code de sante pu- 
blique 5 apparait comme central : coor- 
dination, continuity des soins, formation/ 
information des soignants, echanges de 
competences, communication. A ce 
jour, plusieurs reseaux dedies a la SLA 
sont deployes sur le territoire, finances 
parlefondsd'intervention regional (FIR) 
des agences regionales de sante (ARS) 
concernees : reseau SLA Ile-de-France, 
reseau SLA PACA (Marseille, Nice), re- 
seau Neuro Centre (Tours), reseau SEP/ 
SLA Auvergne (Clermont-Ferrand). 
D’autres reseaux participent grande- 
ment a la prise en charge : reseau AM AVI 
(Lille), reseau Limousin Nutrition (Limoges), 
reseau ALLP-sante ventilation a domicile 
(Saint-Etienne), reseau ARPEGE 32, 
reseau Sante Gers (Toulouse)... et de 
nombreux reseaux de soins palliatifs im- 
pliques sur tout le territoire. 
L'organisation sanitaire repose sur les 
etablissements de sante, coordonnee 
avec les professionnels par la Direction 
generale de I'offre de soins et les ARS. 
L’organisation medico-sociale est coor- 
donnee par la Caisse nationale de 
solidarity pour I'autonomie au travers 
essentiellement des maisons departe- 
mentales des personnes handicapees 
(MDPH) placees sous la responsabili- 
te financiere du Conseil general de 
chaque departement et en appui avec 
des reseaux de soins ou des services 
d'accompagnement medico-social 
pour adulte handicape (SAMSAH) 
par exemple, finances par les ARS. 
Dans tous les cas, la prise en charge est 
definie par les centres defapon person- 
nalisee, adaptee a chaque situation, et 


etablie en lien etroit entre les secteurs 
sanitaires, medico-sociaux et sociaux 
impliquant plusieurs types d'acteurs : 

- les centres SLA (recours diagnos- 
tique, suivi medical et paramedical en 
relation avec les medecins traitants, 
les professionnels liberaux de proxi- 
mity et les prestataires ainsi qu’avec 
les specialties medicales partenaires 
indispensables pour assurer les sup- 
pleances vitales respiratoires et nutri- 
tionnelles, les suppleances techniques 
liees aux multi-handicaps et aux condi- 
tions de f in de vie en veillant a n’imposer 
que des hospitalisations breves et 
ciblees) ; 

- les structures a domicile, qui assurent 
le maintien du patient dans son environ- 
nement du lieu de vie (soignants libe- 
raux, structures medico-sociales [ser- 
vices de soins infirmiers a domicile, 
SAMSAFI et aides au domicile] ou sa- 
nitaires [hospitalisation a domicile]) ; 

- les reseaux de sante (dedies a la SLA 
ou aux deficiences neurologiques, de 
gerontologie et de soins palliatifs) ; 

- les institutions de soins de suite ou 
de longue duree, voire les maisons de 
retraite medicalisees ; 

- les attributions des aides de compen- 
sations du handicap (MDPH, caisse 
regionale d’assurance maladie). 

La place des reseaux de soins est cen- 
trale. 6 ' 7 Le partage d'informations et la 
formation quant aux pratiques de soins 
specifiques d’une maladie bien souvent 
meconnue sont indispensables pour 
guider les prises de decisions et assu- 
rer un lien personnalise entre tous les 
acteurs professionnels et le patient 
entoure des aidants. La coordination 
est le maTtre mot pour pallier les difficul- 
tes d’adaptation des soins de proximity 
vis-a-vis d’une pathologie souvent me- 
connue, lourde en soins et en charge 
emotionnelle ; elle est necessaire au 
maintien du patient au domicile afin 
d'eviter les hospitalisations inutiles, 
longues ou inadaptees. 
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Associations de patients 

A cote des dispositifs professionnels, 
le role des associations de patients est 
tres important. Elies concourent gran- 
dement a tisser du lien social entre les 
personnes malades, elles peuvent in- 
tervene comme soutien, formations, 
conseils, accompagnement aupres 
des patients et des families. Elies ont 
un role moteur essentiel dans la dyna- 
mique organisationnelle des soins et 
leur structuration, dans la defense des 
droits des patients aupres des pou- 
voirs publics, dans I'information grand 
public. Elles jouent egalement un role 
moteur dans le financement de la re- 
cherche, telle I’Association pour la re- 
cherche sur la sclerose laterale 
amyotrophique et autres maladies du 
motoneurone (ARSLA, www.arsla.nrg) 
ou la Fondation Latran (www.fondation- 
thierry-latran.org). Certaines ont une 
couverture nationale, d'autres sont 
plus localisees, leur nombre est trap 
important pour les lister ici (voir les 
differents sites presentes). 

Dans cette maladie, le travail relation- 
nel entre milieu associatif, centres et 
reseaux de soins est tres constructif, il 
se fait avec des rapports tres proches, 
des actions complementaires ou asso- 
ciees tres constructifs . 8 A titre 
d'exemple, I'ARSLA intervient avec 
des benevoles dans les centres SLA, 
possede une banque de pret de mate- 
riels techniques (fauteuils roulants 
electriques, syntheses vocales, ordi- 
nateur adapte a la commande par 
contacteurs, etc.) geree en liaison 
avec les centres. 

La coordination structures-reseaux-do- 
micile-associations, pour un parcours 
de soins personnalise, est un disposi- 
tif tres organise autour des personnes 
atteintes de SLA en France. ® 


TABLEAU. LES CENTRES •• SLA » EN FRANCE 

1 ALSACE : Centre SLA de Strasbourg © 03 88 12 85 83 

CHU de Strasbourg, hopital de Hautepierre, departement de neurologic, 1, avenue Moliere, 67098 Strasbourg 

» AQUITAINE : Centre SLA de Bordeaux © 05 57 82 13 70 

CHU de Bordeaux, hopital Pellegrin - Tripode 10' aile, 3, place Amelie-Raba-Leon, 33076 Bordeaux Cedex 

1 AUVERGNE : Centre SLA de Clermont-Ferrand © 04 73 75 20 43 

CHU de Clermont-Ferrand, service de neurologic, nouvelle extension, 58, rue Montalembert, 63003 Clermont-Ferrand Cedex 1 

» BASSE- NORMANDIE : Centre SLA de Caen © 02 31 06 46 17 

CHU de Caen, service de neurologic, avenue de la Cote-de-Nacre, 14033 Caen Cedex 9 

1 BOURGOGNE : Centre SLA de Dijon © 03 80 29 51 31 

CHU de Dijon, Hall B - Bocage central, 2, boulevard Marechal-de-Lattre-de-Tassigny, BP 77908, 21079 Dijon Cedex 

1 BRETAGNE : Centre SLA de Saint-Brieuc © 02 96 01 76 24 

CH de Saint-Brieux. service de neurologie, rue Marcel-Proust, 22027 Saint-Brieuc Cedex 1 

» CENTRE-VAL DE LOIRE : Centre SLA de Tours © 02 47 47 37 24 

CHU de Tours, hopital Bretonneau, 2, boulevard Tonnele, 37044 Tours Cedex 01 

1 ILE-DE-FRANCE : Centre SLA de Paris © 01 42 16 24 72 

AP-HP/hopital de La Pitie-Salpetriere, departement des maladies du systeme nerveux, batiment Paul-Castaigne, 47-83, boulevard de I'Hopital, 75013 Paris 

1 LANGUED0C-R0USSILL0N : Centre SLA de Montpellier © 04 67 33 02 81 

CHU de Montpellier, hopital Gui-de-Chauliac, clinique du motoneurone, service de neurologie, 80, avenue Augustin-Fliche, 34295 Montpellier Cedex 05 

1 LIMOUSIN : Centre SLA de Limoges © 05 55 05 65 59 

CHU de Limoges, service de neurologie, 2, avenue Martin-Luther-King, 87042 Limoges Cedex 

» LORRAINE : Centre SLA de Nancy © 03 83 85 16 88 

CHRU de Nancy, Hopital central, service de neurologie, 29, avenue du Marechal-de-Lattre-de-Tassigny, 54035 Nancy Cedex 

» MIDI-PYRENEES : Centre SLA de Toulouse © 05 61 77 94 81 

CHU de Toulouse, hopital Pierre-Paul-Riguet, departement de neurologie, place du Docteur-Baylac, TSA 40031, 31059 Toulouse Cedex 9 

» NORD-PAS-DE-CALAIS : Centre SLA de Lille © 03 20 44 67 52 

CHU de Lille, hopital Rnger-Salengro, clinigue neurologique, neurologie A, avenue du Professeur-Emile-Laine, 59037 Lille Cedex 

» PAYS DE LA LOIRE : Centre SLA d'Angers © 02 41 35 59 31 

CHU d'Angers, service de neurologie, 4, rue Larrey, 49933 Angers Cedex 9 

» PROVENCE-ALPES-COTE DAZUR : Centre SLA de Marseille © 04 91 38 48 70 

CHU de Marseille, hopital La Timone, service de neurologie, 284, rue Saint-Pierre, 13385 Marseille Cedex 05 

Centre SLA de Nice © 04 92 03 55 04 

CHU de Nice, hopital Pasteur 2, 30, voie Romaine, CS 51089, 08001 Nice Cedex 1 

1 RHONE-ALPES : Centre SLA de LYON © 04 72 11 90 65 

CHU de Lyon, hopital neurologique Pierre-Wertheimer, neurologie C, 59 boulevard Pinel, 89500 Bron 

Centre SLA de Saint-Etienne © 04 77 82 83 72 

CHU de Saint-Etienne, service de neurologie, batiment A, hopital Nord, 42055 Saint-Etienne Cedex 02 
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» 1 500 nouveaux cas de sclerose 
laterale amyotrophique (SLA) sont 
diagnostiques chaque annee en France, 
un medecin traitant verra au moins 
1 patient atteint de SLA an cours de sa carriere ; 
5 a 10 °/o des cas sont familiaux, expliques 
par une mutation sur un des 4 genes SOD-1, 
TARDP, FOSe t C90RF72. 

» Les signes cliniques de la maladie 
sont une perte de force avec une amyotrophie 
dans un territoire focalise associee 
a une hypertonie de degre variable reunissant 
les criteres d’un syndrome pyramidal. 

Certains signes d'appel sont parfois 
trompeurs : fasciculations, crampes, perte 
de poids, fatigue anormale, dysphonie, 
troubles de la deglutition, dyspnee 
sur insuffisance respiratoire restrictive, 
troubles psycho-comportementaux. 

» Le diagnostic de SLA est 

essentiellement clinique et pour cette raison 
souvent fait avec retard et il doit etre valide 
par I’electroneuromyographie. 

» Le temps d’annonce du diagnostic 
fait partie integrate du processus de prise 
en charge globale. II n'est formalise 
que lorsque le diagnostic est confirme. 

» Le riluzole, seul traitement de fond 
a avoir I’autorisation de mise sur le marche 
dans I’indication de la SLA doit etre instaure 
des I’annonce du diagnostic, parallelement 
a la demande de prise en charge 
en « affection de longue duree ». 


» La prise en charge est multidisciplinaire 
et continue, au mieux coordonnee par un centre 
SLA en articulation avec le medecin traitant 
et un reseau de sante dedie. Elle necessite 
des bilans reguliers adaptatifs tous les trois mois 
avec une surveillance des troubles moteurs, 
du statut nutritionnel et respiratoire. 

• Les symptomes associes doivent etre 
reconnus, evalues et traites regulierement. 

» La dimension reeducative 

(kinesitherapie, orthophonie, ergotherapie) 
est indispensable. Elle ne vise pas a la 
recuperation mais a la prevention des raideurs 
articulaires, a I’adaptation de I’environnement, 
aux compensations des fonctions perdues 
et au maintien de I'autonomie. 

• Les decisions de suppleance 
des fonctions vitales, notamment 
nutritionnelle et respiratoire, necessitent 
une demarche collegiale impliquant des 
professionnels medicaux et paramedicaux 
specialises. Ces decisions doivent etre 
anticipees (directives anticipees) en concertation 
avec le patient, sa famille et la personne 

de confiance designee. II en est de meme 
pour les situations de fin de vie. 

• L’organisation des soins au domicile 

du patient necessite une coordination 
professionnalisee du parcours de soins. Elle doit 
etre anticipee avec la mise en place en temps 
utile des dossiers de compensation personnalises 
(allocation personnalisee d’autonomie, allocation 
aux adultes handicapes . . . ) aupres de la maison 
departementale des personnes handicapees. 
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